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Diagnostyka schorzeń nerek i układu moczowego
u dzieci i młodzieży — wybrane zagadnienia
Selected aspects of the diagnostic investigation of renal
and urinary tract diseases in children and adolescents
WSTĘP
W diagnostyce schorzeń nerek i układu
moczowego u dzieci wykorzystuje się wiele
badań obejmujących:
— badania obrazowe, w tym diagnostykę ra-
diologiczną, radioimmunologiczną oraz
patomorfologiczną;
— badania biochemiczne i molekularne;
— testy czynnościowe nerek;
— badania genetyczne.
Zakres tych badań przedstawiono na ry-
cinie 1.
DIAGNOSTYKA OBRAZOWA
UKŁADU MOCZOWEGO I UKŁADU KRĄŻENIA
W CHOROBACH UKŁADU MOCZOWEGO
Obrazowanie stosuje się w przypadkach:
— monitorowania skutków zakażeń układu
moczowego (blizn) oraz podejrzenia wad
układu moczowego i monitorowania sku-
teczności ich leczenia [1–5];
— podejrzenia zmian naczyniowych u osób
z nadciśnieniem naczyniowo-nerkowym [6–9];
— oceny uszkodzenia naczyń w przebiegu
nadciśnienia i/lub przewlekłej choroby ne-
rek oraz monitorowania skuteczności tera-
pii hipotensyjnej/renoprotekcyjnej [10, 11].
Zakres badań, wskazania oraz korzyści
kliniczne z ich wykonywania przedstawiono
w tabelach 1 i 2.
Biopsja nerki jest złotym standardem
diagnostyki uszkodzenia miąższu nerek
w przebiegu glomerulopatii, śródmiąższowe-
go zapalenia nerek, stanów zapalenia naczyń
z zajęciem nerek lub innych swoistych zmian
(np. w przebiegu zakażeń wirusowych o po-
winowactwie do miąższu nerek — jak Po-
lyoma BK nephritis — lub nefropatii błonia-
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ABSTRACT
The modern diagnostic methods used in the evalu-
ation of renal and urinary tract diseases in the pa-
ediatric population incudes a range of functional,
imaging, molecular and genetic investigations.
They are not only used to diagnose these condi-
tions but to monitor their treatment, predict the risk
of chronic kidney disease and its remote multior-
gan complications. The progress that has been
made in this area and the constant search for more
sensitive, more specific and less invasive diagno-
stic techniques contribute to increased standard of
renal care in children.
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stej w przebiegu zakażenia wirusowego zapa-
lenia wątroby typu B). Poza przypadkami ty-
powego dziecięcego steroidowrażliwego ze-
społu nerczycowego, w których z powodu
Tabela 1. Badania obrazowe wykonywane w przypadkach zakażeń oraz podejrzenia wad układu
moczowego u dzieci [1–5]
 
Cel wykonania badania Zakres badań Korzyści kliniczne z wykonania
badania
 
Lokalizacja „poziomu” Scyntygrafia nerek Potwierdzenie odmiedniczkowego
zakażenia w układzie Tc99 m-DMSA zapalenia nerek
moczowym
USG Potwierdzenie zmian w obrębie
ściany pęcherza
Wykrycie obecności: Możliwość długotrwałej profilaktyki
— zastawki tylnej cewki USG* u chorych z potwierdzoną wadą
moczowej** i zakażeniami dróg moczowych
— odpływu pęcherzowo- Cystografia fikcyjna**
-nerkowego**, ***
— wykrycie zastoju Scyntygrafia nerek Możliwość wdrożenia farmakoterapii
 w drogach moczowych*, Tc99 m-DMSA*** odpowiedniej dla problemu
***, ****, ***** (np. kamicy, wapnicy nerek)
— wykrycie innych wad Pyelografia
strukturalnych (*,**,***, wstępująca****
****,*****,******) Urografia***** Potwierdzenie wskazań
— wykrycie kamicy do zabiegu operacyjnego
lub wapnicy nerek TK/MRI******
(*,*****)
Wykrycie blizn Scyntygrafia nerek Potwierdzenie wskazań do zabiegu
w miąższu nerek Tc99 m-DMSA przeciwodpływowego
Potwierdzenie wskazań do zabiegu
usuwającego zastój
USG Potwierdzenie wskazań
do renoprotekcji
USG — ultrasonografia; TK — tomografia komputerowa; MRI (magnetic resonance imaging) — rezonans
magnetyczny; Tc99-mDMSA — scyntygrafia nerek z zastosowaniem kwasu dimerkptopurynowego znakowa-
nego izotopem technetu
Gwiazdki wskazują, które badania obrazowe (wymienione w kolumnie drugiej) mają zastosowanie w dia-
gnostyce konkretnego problemu klinicznego (wymienionego w kolumnie pierwszej)
przewagi zmian minimalnych w mikroskopie
świetlnym nie ma wskazań do biopsji — w in-
nych przypadkach wskazania są „klasyczne”
i obejmują niejasne rozpoznanie, konieczność
identyfikacji typu glomerulopatii, ocenę postę-
pu zmian, oporność na leczenie lub zależność
od toksycznej farmakoterapii, podejrzenie
nefrotoksyczności leków, odrzucania prze-
szczepu nerki lub obecności zmian typowych
dla swoistych zakażeń wirusowych. Klasycz-
ne badanie patomorfologiczne czasem rozsze-
rza się o badania immunohistochemiczne,
ocenę mikrostruktury nerki w mikroskopie
elektronowym lub konfokalnym oraz badania
molekularne, identyfikujące obecność swo-
istych cząsteczek in situ [12–16].
Nowoczesna diagnostyka poszukuje para-
metrów zastępczych (surrogate markers), czyli
biomarkerów pozwalających na ocenę uszko-
dzenia miąższu nerki bez konieczności wykony-
wania biopsji. Próby takie podejmowano rów-
nież u dzieci z przewlekłą chorobą nerek, wy-
kazując u pacjentów z nefropatią zaporową lub
pojedynczą nerką wzmożone wydalanie z mo-
czem czynnika wzrostowego beta-1 (TGFb1,
transforming growth factor beta-1) i endoteliny-1
(ET-1, endothelin-1). Ustalono między innymi
korelacje wielkości tego wydalania z wiekiem
chorych i zakresem czynności nerek. Oznacza-
nie biomarkerów (TGFb1) może także być po-
mocne w ocenie nasilenia przewlekłej toksycz-
ności cyklosporyny A [17–22]. Praktyczne zasto-
sowanie tych technik należy do przyszłości.
BADANIA GENETYCZNE
Badania genetyczne w nefrologii dziecię-
cej wykorzystuje się w diagnostyce glomerulo-
patii:
— do określania domniemanych defektów
mikrostruktury kłębuszka w przypadkach
oporności zespołu nerczycowego na lecze-
nie lub występowania choroby poniżej
1. roku życia [23–29];
— w przypadkach podejrzenia zespołu Alpor-
ta [30];
— „syndromicznych” zespołów nerczycowych
towarzyszących uszkodzeniom/dysfunk-
cjom wielorządowym [31–33];
oraz w diagnostyce:
— tła genetycznego wad wrodzonych typu Con-
genital Abnormalities of the Kidney and Uri-
nary Tract (CAKUT) [34, 35];
— atypowego zespołu hemolityczno-mocznico-
wego [36–39];
— genetycznie uwarunkowanych tubulopatii
[40, 41].
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Dzięki badaniom genetycznym można
między innymi zidentyfikować defekt genów
kodujących budowę i czynność podocytów
i błony szczelinowatej. W większości przypad-
ków pozwala to wyjaśnić przyczynę wczesne-
go pojawienia się choroby (< 1. rż.) oraz opor-
ności na leczenie i niepomyślny przebieg cho-
roby. W niektórych przypadkach badanie
genetyczne pozwala na odstąpienie od empi-
rycznej decyzji o wprowadzaniu kolejnych tok-
sycznych terapii bez powodzenia klinicznego,
co chroni pacjenta przed ciężkimi powikłania-
mi jatrogennymi [23–26]. Dodatkowo analiza
genetyczna pozwala przewidywać ryzyko na-
wrotu choroby po transplantacji nerki. W rzad-
kich przypadkach badania genetyczne umoż-
liwiają także zdefiniowanie swoistego wrodzo-
nego defektu, który ze względu na (częściowo)
czynnościowy charakter poddaje się terapii
cyklosporyną A, czyli defektu kanału transient
receptor potential channel (TRPC6) [28–29].
W przypadkach zespołu Alporta badanie ge-
netyczne pozwala określić podtyp choroby, po-
twierdzić bezobjawowe nosicielstwo oraz jest
przydatne w określeniu ryzyka glomerulopatii
de novo po transplantacji nerki o prawidłowej
budowie błony podstawnej (łańcuch a 5 kola-
genu typu IV) [30].
W przypadkach zespołów wad wrodzonych,
takich jak: zespół Denys-Drasha, Frasiera, Wi-
demana-Beckwitha, zespół WAGR (Wilms tu-
mor, Aniridia, Genitourinary tract anomalies,
mental Retardation syndrome), czy izolowanej
hemihipertrofii istnieje podwyższone ryzyko roz-
woju nowotworów układu moczowego. W przy-
padku zespołu WAGR i zespołu Denys-Drasha
wysokie ryzyko rozwoju guza Wilmsa wynika
z mutacji genu WT1, a w zespole Widemana-Bec-
kwitha — mutacji genu WT2. U dzieci ze stwier-
dzoną mutacją genu WT1, ze względu na ryzyko
rozwoju guza Wilmsa, zaleca się wykonanie ne-
frektomii i jednocześnie rozpoczęcie leczenia
nerkozastępczego [31–33].
W przypadkach genetycznie uwarunko-
wanych odmian zespołu hemolityczno-moczni-
cowego badania w kierunku mutacji genetycz-
nych związanych z poszczególnymi składnika-
mi układu komplementu (C3; CFH, complement
factor H; CFI, complement factor I; MCP, mem-
brane co-factor protein itp.) stanowią ważny
element diagnostyki pozwalającej zaplanować
zarówno terapię choroby pierwotnej (plazma-
fereza, powtarzane wlewy osocza, immunosu-
presja, koncentrat czynnika, eculizumab), jak
i postępowanie po transplantacji narządowej
(nerka, wątroba–nerka) [36–39].
Występowanie wad wrodzonych typu
CAKUT to konsekwencja niewłaściwej inter-
akcji pomiędzy pączkiem moczowodowym
a mezodermą metanefronu w okresie embrio-
genezy i/lub zaburzonej drożności dróg mo-
czowych in utero. W wielu przypadkach uszko-
Tabela 2. Badania obrazowe układu krążenia wykonywane w przypadkach nadciśnienia
tętniczego oraz podejrzenia patolologii naczyń w przebiegu przewlekłej choroby nerek
[6–11]
 
Cel wykonania badania Zakres badań Korzyści kliniczne
z wykonania badania
 
Potwierdzenie/wykluczenie USG Doppler Lokalizacja i nasilenie
naczyniowo-nerkowej patologii naczyniowej
przyczyny nadciśnienia Scyntygrafia — test Interwencja radiologiczna
z kaptoprylem (balonikowanie zwężenia,
Angio-CT stenty)
Arteriografia naczyń Kwalifikacja do zabiegu
nerkowych chirurgicznego
Potwierdzenie/wykluczenie USG tętnic z pomiarem Ustalenie stopnia
uszkodzenia naczyń i serca odcinka błona uszkodzenia naczyń
wewnętrzna-środkowa i serca
Echokardiografia Wsparcie decyzji
o zakresie farmakoterapii
Angio-CT Monitorowanie skuteczności
farmakoterapii
USG — ultrasonografia; angio-CT (angiocomputed tomography) — angiotomogafia komputerowa
Tabela 3. Przydatność badań genetycznych w nefrologicznej praktyce klinicznej u dzieci
[23–40]
 
Grupa schorzeń Realna przydatność badania genetycznego
 
Zespoły nerczycowe Wyjaśnienie przyczyny oporności na leczenie
Modyfikacja postępowania
Ocena ryzyka nawrotu po transplantacji nerki
Zespół Alporta Ustalenie wariantu choroby
Ocena ryzyka glomerulopatii de novo
po transplantacji nerki
Syndromiczne zespoły Ustalenie ryzyka rozwoju guza Wilmsa w nerce
nerczycowe z mutacją WT1
Atypowy zespół Modyfikacja postępowania
hemolityczno-mocznicowy Ocena ryzyka nawrotu po transplantacji nerki
Oksaloza Ustalenie wskazań do skojarzonej transplantacji
wątroby i nerki
Zespół Barttera Znaczenie poznawcze; potwierdzenie rozpoznania
Zespół Gittelmana
Hiperkalciuria
Nerkowa hipomagnezemia
Wady wrodzone typu Znaczenie poznawcze; potwierdzenie rozpoznania
Congenital Abnormalities
of the Kidney and Urinary
Tract (CAKUT)
54 Forum Nefrologiczne 2010, tom 3, nr 1
dzenie nerek wskutek zastoju w drogach mo-
czowych nakłada się na pierwotnie zmniej-
szoną już liczbę nefronów. Do CAKUT
należą: aplazja, hipoplazja i dysplazja nerek,
wielotorbielowata dysplazja nerek, moczo-
wód olbrzymi, zwężenie podmiedniczkowe
moczowodu, przypęcherzowe zwężenie mo-
czowodu, zdwojenia nerek/moczowodów oraz
anomalie rozwojowe pęcherza moczowego
i cewki moczowej. Ich występowanie szacuje
się na ponad 30% wszystkich wykrywanych
nieprawidłowości rozwojowych za pomocą ba-
dania USG. Wady te są główną przyczyną nie-
wydolności nerek rozpoznawanej u noworod-
ków i dzieci młodszych. Rozwój układu mo-
czowego w okresie życia płodowego podlega
regulacji genów, których mutacje powodują
powstawanie określonych wad. Zidentyfiko-
wano wiele mutacji genów współistniejących
z zaburzeniami kształtowania się nerki i dróg
Tabela 4. Badania czynnościowe w nefrologii dziecięcej [41, 42]
 
Cel wykonania badania Zakres badań
 
Różnicowanie typu Test zakwaszenia (ocena wydalania jonu wodorowego,
kwasicy cewkowej minimalnego pH moczu, luki anionowej)
Test alkalizacji (ocena FEHCO3 i DpCO2)
Różnicowanie typu moczówki Test zagęszczania moczu
Test z wazopresyną
Różnicowanie typów Test obciążenia wapniem
hiperkalciurii i innych zaburzeń Test obciążenia fosforanami
aktywności sensora
wapniowego
moczowych. Mutacje te dotyczą między inny-
mi genów PAX2, KAL, EYA1 i SIX1. Więk-
szość tych zespołów wiąże się z heterozygo-
tyczną mutacją genów kodujących czynniki
transkrypcyjne aktywne w okresie nefrogene-
zy, a występowanie charakterystycznych ob-
jawów pozanerkowych świadczy o innych do-
datkowych funkcjach regulatorowych po-
szczególnych genów [34, 35]. Diagnostyka
genetyczna w tych przypadkach nie ma jak do-
tąd bezpośredniego „przełożenia” kliniczne-
go, a jedynie znaczenie poznawcze. Możliwo-
ści i korzyści z wykonywania badań genetycz-
nych w nefrologii dziecięcej podsumowano
w tabeli 3.
TESTY CZYNNOŚCIOWE
Podobnie jest w przypadkach genetycz-
nie uwarunkowanych tubulopatii. W określe-
niu fenotypu tych schorzeń, jak również
w ocenie nasilenia postaci nabytych stosuje
się testy czynnościowe wymienione w tabeli 4
[41, 42].
PODSUMOWANIE
Nowoczesna diagnostyka schorzeń nerek
i układu moczowego poza tradycyjnym celem,
jakim jest ustalenie rozpoznania, pozwala na
bieżącą ocenę skuteczności terapii, przewidy-
wanie rokowania oraz wczesne wykrywanie
uszkodzeń innych narządów w przebiegu tych
schorzeń. Ta „dynamiczna” rola diagnostyki
w ostatnich latach zaczyna dominować nad
rolą „tradycyjną”.
STRESZCZENIE
Nowoczesna diagnostyka chorób nerek i układu mo-
czowego u dzieci obejmuje szeroki zakres badań
czynnościowych, obrazowych, molekularnych i ge-
netycznych. Służą one nie tylko wykrywaniu okre-
ślonych chorób, ale także monitorowaniu ich lecze-
nia, przewidywaniu zagrożenia rozwojem przewle-
kłej choroby nerek i jej wielonarządowych odległych
skutków. Postęp w tej dziedzinie i stałe poszukiwa-
nie bardziej czułych, swoistych, a zarazem mniej
inwazyjnych technik diagnostycznych przyczyniają
się do podwyższenia standardu opieki nefrologicz-
nej u dzieci.
Forum Nefrologiczne 2010, tom 3, nr 1, 51–56
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